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A case report of non-syndromic sensorineural hearing loss with a compound 
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Abstract  
Hearing loss is one of the most common sensorineural disorders that occur in 1:1000. Mutation in 
the GJB2 (CX26) gene at the DFNB1 locus on chromosome 13q12 is the most important cause of 
congenital hearing loss. The aim of this study was to determine the hearing loss causative mutations 
in the GJB2 gene in a 37 year-old woman with non-syndromic congenital hearing loss. A compound 
heterozygous mutation (35delG/del120E) was found in the GJB2 gene. With regards to the variety 
of mutations in the GJB2 gene, screening the causative mutations of hearing loss is recommended 
for subjects referred to genetics counseling centers before marriage and pregnancy. 
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 ﭼﮑﯿﺪه
 2BJGﺟﻬـﺶ در ژن ، ﺗﺮﯾﻦ ﻋﺎﻣﻞ ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ﻣﺎدرزادي ﻣﻬﻢﺳﺖ. ﺒﯽ ﺑﺎ ﻓﺮاواﻧﯽ ﯾﮏ در ﻫﺰار اﻋﺼ -ﻫﺎي ﺣﺴﯽ ﺎريﻤﺗﺮﯾﻦ ﺑﯿ ﯾﮑﯽ از ﺷﺎﯾﻊﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ      
ﺧﺎﻧﻤﯽ در  2BJG ﻫﺎي ﻋﺎﻣﻞ ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ در ژن ﺟﻬﺶﺑﻪ ﻣﻨﻈﻮر ﺗﻌﯿﯿﻦ ﻧﻮع  اﯾﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ. اﺳﺖ 21q31در ﻣﻮﻗﻌﯿﺖ  1BNFD در ﺟﺎﯾﮕﺎه ژﻧﯽ )62XC(
 2BJG در ژن )E021led/Gled53(ﺮرﺳﯽ ﻣﻮﻟﮑﻮﻟﯽ وﺟﻮد ﻫﺘﺮوزﯾﮕﻮﺳﯿﺘﯽ ﺗﺮﮐﯿﺒﯽ ارﺛﯽ از ﻧﻮع ﻏﯿﺮﺳﻨﺪرﻣﯽ اﻧﺠﺎم ﺷﺪ. ﺑ ﺳﺎﻟﻪ ﺑﺎ ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ﮐﺎﻣﻞ 73
ﮐﻨﻨﺪﮔﺎن ﺑـﻪ ﻣﺮاﮐـﺰ ﻣﺸـﺎوره  ﺑﺮاي ﻣﺮاﺟﻌﻪﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ﻫﺎي ﻋﺎﻣﻞ  ﺑﺮرﺳﯽ ﺟﻬﺶ، 2BJG، ﺑﻪ دﻟﯿﻞ ﺗﻨﻮع ﺟﻬﺶ در ژن اﯾﻦ را در ﻓﺮد ﻣﺒﺘﻼ ﻧﺸﺎن داد. ﺑﻨﺎﺑﺮ
 .ﺷﻮدﯽژﻧﺘﯿﮑﯽ ﻗﺒﻞ از ازدواج و ﺑﺎرداري ﭘﯿﺸﻨﻬﺎد ﻣ
 




 ﻋﺼﺒﯽ ﺑـﺎ  -ﻫﺎي ﺷﺎﯾﻊ ﺣﺴﯽ ﯽ از ﺑﯿﻤﺎريﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ﯾﮑ     
  در ﮐﺸ ــﻮرﻫﺎي در ﺣ ــﺎل ﺗﻮﺳ ــﻌﻪ  ﯾ ــﮏ در ﻫ ــﺰارﻓﺮاواﻧ ــﯽ 
از دﺳﺖ دادن ﺣﺲ ﺷﻨﻮاﯾﯽ ﯾﮏ ﺻﻔﺖ ﭘﯿﭽﯿـﺪه  (1-3)اﺳﺖ.
ارﺛـﯽ ﯾـﺎ  ﻋﻮاﻣـﻞ ﺗﻮاﻧـﺪ ﻧﺎﺷـﯽ از  ﺷﻮد ﮐﻪ ﻣﯽ ﻣﺤﺴﻮب ﻣﯽ
  درﺻـﺪ  06ﺣـﺪاﻗﻞ  (5و4).ﻫـﺎ ﺑﺎﺷـﺪ آنﻣﺤﯿﻄﯽ ﯾﺎ ﺗﺮﮐﯿﺒﯽ از 
ي ﻫـﺎ اﻟﮕﻮﻫﺴﺘﻨﺪ و ﺑﺎ  ﻣﺮﺑﻮط ﺑﻪ ﻋﻮاﻣﻞ ژﻧﺘﯿﮑﯽﻫﺎ  ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ
و  X ﻮب، واﺑﺴﺘﻪ ﺑﻪـﯽ ﻣﻐﻠـﺐ، اﺗﻮزوﻣـﯽ ﻏﺎﻟـﺗﻮارﺛﯽ اﺗﻮزوﻣ
    ﻧﯿﻤــﯽ از  ودﺣــﺪ ﺷــﻮﻧﺪ.ﻣﺸــﺎﻫﺪه ﻣــﯽ ﻣﯿﺘﻮﮐﻨــﺪرﯾﺎﯾﯽ 
ﺷﻮﻧﺪ  ژﻧﺘﯿﮑﯽ ﻧﺴﺒﺖ داده ﻣﯽ ﻋﻮاﻣﻞﺷﺪﯾﺪ ﺑﻪ  ﻫﺎيﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ
ﺟﺎﯾﮕـﺎه ژﻧـﯽ در  004ﮐـﻪ ﺑـﯿﺶ از ﺷﻮد  و ﺗﺨﻤﯿﻦ زده ﻣﯽ
 .ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ﺳﻨﺪرﻣﯽ و ﻏﯿﺮﺳـﻨﺪرﻣﯽ ﺷـﺮﮐﺖ داﺷـﺘﻪ ﺑﺎﺷـﻨﺪ 
ژﻧﺘﯿﮑﯽ از ﻧﻮع ﻏﯿﺮﺳـﻨﺪرﻣﯽ  ﻫﺎي ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽدرﺻﺪ  76 ﺣﺪود
از ﻣﻮارد ﯾﮏ  درﺻﺪ 33ﮐﻪ در  در ﺣﺎﻟﯽ .ﺪﻧﺷﻮﻣﺤﺴﻮب ﻣﯽ
  (6).ﺷﻮد ﺳﻨﺪرم وﯾﮋه ﻫﻤﺮاه ﺑﺎ ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ﺷﻨﺎﺧﺘﻪ ﻣﯽ
ﻮرد ـﯽ در ﻣ ــﺎه ژﻧـﮕﺟﺎﯾ 02 ﺶ ازـﻪ ﺑﯿـﮐرﻏﻢ اﯾﻦ ﻋﻠﯽ     
ﺗﻌﺮﯾـﻒ  )BNFD(ﺳـﻨﺪرﻣﯽ  ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ اﺗﻮزوﻣﯽ ﻣﻐﻠﻮب ﻏﯿﺮ
ﺑـﺎ ﻧﺴـﺒﺖ  1BNFDﺷﺪه اﺳﺖ، ﯾﮏ ﺟﺎﯾﮕﺎه ژﻧﯽ ﺑـﺎ ﻧـﺎم 
ﺷـﻨﺎﺧﺘﻪ ﻣﺮﺗﺒﻂ ﺑﺎ ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ي ﻣﺨﺘﻠﻒ ﻫﺎ ﺑﺎﻻﯾﯽ در ﺟﻤﻌﯿﺖ
ﻧـﺎم  2BJGﺷﺪه اﺳﺖ. ژن درﮔﯿﺮ در اﯾـﻦ ﻧـﻮع ﻧﺎﺷـﻨﻮاﯾﯽ 
ﻒ ﮐﺸـ ،ﻫـﺎ در ﻣـﻮرد ﻧﺎﺷـﻨﻮاﯾﯽ ﺗـﺮﯾﻦ ﯾﺎﻓﺘـﻪ ﻣﻬـﻢ(  7)دارد.
در ﺟﺎﯾﮕــﺎه ژﻧــﯽ  )62XC( 2BJGﻫــﺎ در ژن  ﺟﻬــﺶ
 21q31در ﻣﻮﻗﻌﯿ ــﺖ  31ﺑ ــﺮ روي ﮐﺮوﻣ ــﻮزوم  1BNFD
ﺎدرزادي ﻣ ـ ﻫﺎي ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ درﺻﺪ 05ﮐﻪ ﻋﺎﻣﻞ ﺑﯿﺶ از  اﺳﺖ
در      و اﯾ ــﻦ ﻣﯿ ــﺰان  ﺑﺎﺷ ــﺪاز ﻧ ــﻮع اﺗ ــﻮزوﻣﯽ ﻣﻐﻠ ــﻮب ﻣ ــﯽ 
از  2BJGژن ( 8)درﺻﺪ اﺳﺖ. 71ﺗﺎ  41ﻫﺎي اﯾﺮاﻧﯽ ﺟﻤﻌﯿﺖ
ﺷـﺪه اﺳـﺖ و اﮔـﺰون  دو اﮔﺰون و ﯾﮏ اﯾﻨﺘـﺮون ﺗﺸـﮑﯿﻞ 
 62ﭘﺮوﺗﺌﯿﻨــﯽ ﺑــﺎ ﻧــﺎم ﮐﺎﻧﮑﺴــﯿﻦ اﯾــﻦ ژن  2ﺷــﻤﺎره 
 ﺎيـﻫ ﻪ در اﺗﺼﺎلـﺪ ﮐـﮐﻨﺪﮔﺬاري ﻣﯽﮐُ را )62nixennoc(
     ﺪه ــﯽ ﻣﺸﺎﻫـﻮﻟـﻦ ﺳﻠــﺑﯿ)snoitcnuJ paG( دار  ﺎفـﺷﮑ
اوﻟـﯿﻦ  ﻧﺎﺷـﻨﻮاﯾﯽ، ﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ ﻋﻠﻞ ﺷﻨﺎﺧﺘﻪ ﺷﺪه  (3)د.ﺷﻮﻣﯽ
ژﻧـﯽ و  ﻫـﺎي ﺷﻨﺎﺧﺖ ﺟﻬـﺶ ، ﭘﯿﺸﮕﯿﺮي اﯾﻦ ﺑﯿﻤﺎري اﻗﺪام
 ﻫـﺎي  ﻪﻣﻄﺎﻟﻌاﺳﺎس ﺑﺮ. ﻫﺎي ﻧﺎﻗﻞ ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ اﺳﺖﮐﻨﺘﺮل ژن
 درﺻ ــﺪ 07، ﺑ ــﯿﺶ از ﻣﻮﺟ ــﻮدآﻣﺎرﻫ ــﺎي ه و ﺷ ــﺪاﻧﺠ ــﺎم 
ﻫـﺎي  ﻢ ژنﯾ  ـﺑـﺮ اﺛـﺮ ﻇﻬـﻮر ﻋﻼ  ﻣـﺎدرزادي ﻫﺎي ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ
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 ﺷـﺪ ﺳـﻌﯽ ﻣﻘﺎﻟﻪ اﯾﻦ در ﻟﺬا . ﻨﺪﺴﺘﻫﺷﻨﺎﺧﺘﻪ ﺷﺪه ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ 
ﺧـﺎﻧﻤﯽ در  2BJGﻫﺎي ﻋﺎﻣﻞ ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ در ژن  ﺟﻬﺶﻧﻮع 




ﺳﺎﻟﻪ ﺑـﺎ ﻧﺎﺷـﻨﻮاﯾﯽ ﮐﺎﻣـﻞ در ﻫـﺮ دو  73ﺑﯿﻤﺎر ﺧﺎﻧﻤﯽ      
ﮔﻮش ﺑﻮد ﮐﻪ واﻟـﺪﯾﻦ ﺳـﺎﻟﻢ، دو ﺑـﺮادر ﻧﺎﺷـﻨﻮا، دو ﺧـﻮاﻫﺮ 
(. در 1ﺷﻤﺎره  ﺳﺎﻟﻢ داﺷﺖ )ﺷﮑﻞ ﻧﺎﺷﻨﻮا و ﯾﮏ ﺑﺮادر ﮐﺎﻣﻼً
ﻫﺮان وي از ﺑﯿﻤﺎر و ﯾﮑـﯽ از ﺧـﻮا ﺧﻮﻧﯽ  ﻧﻤﻮﻧﻪ، 2931ﺳﺎل 
ﺑـﺎ ﮐﻪ در اداره ﺑﻬﺰﯾﺴﺘﯽ ﺷﻬﺮﺳﺘﺎن ﻣﺮﻧﺪ ﭘﺮوﻧـﺪه داﺷـﺘﻨﺪ، 
و داﻧﺸﮕﺎه آزاد اﺳﻼﻣﯽ واﺣﺪ ﻣﺮﻧﺪ ﻫﻤﮑﺎري اداره ﺑﻬﺰﯾﺴﺘﯽ 
ﺪﻫﺎي ﮐﻤﯿﺘـﻪ اﺧـﻼق ﭘﺰﺷـﮑﯽ و ﺑﺎ رﻋﺎﯾﺖ ﮐﻠﯿﻪ اﺻﻮل و ﮐُ
ﺳـﻠﻮﻟﯽ و ﺷﻨﺎﺳﯽ در آزﻣﺎﯾﺸﮕﺎه زﯾﺴﺖ ﻫﺎ آزﻣﺎﯾﺶﺪ. ﺷﺗﻬﯿﻪ 
 AND ﻣﻮﻟﮑﻮﻟﯽ داﻧﺸﮕﺎه آزاد اﺳﻼﻣﯽ واﺣﺪ ﻣﺮﻧـﺪ اﻧﺠـﺎم و 
( از ﻧـﯿﻢ 8002و ﻫﻤﮑـﺎران ) ﺻـﺎرﻣﯽژﻧـﻮﻣﯽ ﻃﺒـﻖ روش 
ﻣﯿـﺰان ﺧﻠـﻮص و ( 9)ﺷـﺪ. ﻟﯿﺘﺮ ﺧﻮن ورﯾﺪي اﺳـﺘﺨﺮاج ﻣﯿﻠﯽ
اﻟﮑﺘﺮوﻓﻮرز ژل آﮔﺎرز  اﺳﺎساﺳﺘﺨﺮاج ﺷﺪه ﺑﺮ ANDﮐﻤﯿﺖ 
اﺳـﭙﮑﺘﺮوﻓﺘﻮﻣﺘﺮي ﻧـﺎﻧﻮدراپ ﺑـﺎ ﻧﺴـﺒﺖ ﺟـﺬب  درﺻﺪ و 1
 ﺳﻨﺠﯿﺪه ﺷﺪ.  082/062
 
 ﺷﺠﺮه ﻧﺎﻣﻪ ﺧﺎﻧﻮاده ﻣﺒﺘﻼ -1ﺷﮑﻞ 
 
-ﺟﻬـﺶ  ﻫﺎ ﻧﺴﺒﺖ ﺑﻪ ﯾﮑـﯽ از ﯾﮏ از آن ﮐﻪ ﻫﺮﺪﯾﻦ ﺳﺎﻟﻢ ﻟوا = 2Iو  1I
 = 5-1II .ﻧـﺪ )ﺣﺎﻣـﻞ( ﺑﻮد ﻫﺘﺮوزﯾﮕـﻮس  E021ledو ﯾﺎ  Gled53ﻫﺎي 
 -ﻓﺮزﻧﺪان )ﺧﻮاﻫﺮﻫﺎ و ﺑﺮادرﻫﺎي( ﻣﺒـﺘﻼ ﺑـﻪ ﻧﺎﺷـﻨﻮاﯾﯽ ﮐﺎﻣـﻞ ﺣﺴـﯽ 
 )E021led/Gled53(ﻋﺼﺒﯽ ﻏﯿﺮﺳﻨﺪرﻣﯽ ﺑﺎ ﻫﺘﺮوزﯾﮕﻮﺳﯿﺘﯽ ﺗﺮﮐﯿﺒﯽ 
 .ﺮزﻧﺪ ﭘﺴﺮ ﺳﺎﻟﻢﻓ = 6II و
 
، اﺑﺘـﺪا (RCP)اي ﭘﻠﯿﻤـﺮاز واﮐﻨﺶ زﻧﺠﯿﺮه ﺑﺮاي اﻧﺠﺎم     
 ﻣﯿﮑﺮوﻟﯿﺘـﺮ،  52 ﺑـﺮاي ﺣﺠـﻢ  RCPﮔﺮﻫﺎي  ﻏﻠﻈﺖ واﮐﻨﺶ
ﻣـﻮﻻر ﻣﯿﻠـﯽ  0/2، ﮐﻠﺮﯾـﺪ ﻣﻨﯿـﺰﯾﻢ ﻣـﻮﻻر ﻣﯿﻠﯽ 1/5ﺷﺎﻣﻞ 
 آﻏﺎزﮔﺮ ﻫﺮ ﭘﯿﮑﻮﻣﻮل از 01 ،ﻫﺎﻓﺴﻔﺎت ﺗﺮي ﻧﻮﮐﻠﺌﻮﺗﯿﺪ داﮐﺴﯽ
-′5 :)F62XC(  رﻓـﺖ  آﻏﺎزﮔﺮ ﺷﺎﻣﻞ] (01)اﺧﺘﺼﺎﺻﯽ)ﭘﺮاﯾﻤﺮ( 
آﻏـــــــﺎزﮔﺮ و  ′3-CGCCAAACGAGACCTTTTCT
  ]′3-CGGTCAAATTGCGTAACGGGT-′5 :)R62XC( ﺑﺮﮔﺸﺖ
 ANDﭘﻠﯿﻤﺮاز و ﯾﮏ ﻣﯿﮑﺮوﮔـﺮم از  qaTآﻧﺰﯾﻢ واﺣﺪ  0/5
ﭘﺲ از ﺗﻬﯿﻪ ﻣﺨﻠﻮط واﮐـﻨﺶ، ﺗﮑﺜﯿـﺮ  ﻨﻈﯿﻢ ﮔﺮدﯾﺪ.ﺗ ژﻧﻮﻣﯽ
ﺑﻪ ﺷﺮح زﯾـﺮ ﺑـﺮ روي دﺳـﺘﮕﺎه  2BJGﮐﻨﻨﺪه ژن  ﺪﮐُﻧﺎﺣﯿﻪ 
 ﺷــ ــﺮﮐﺖ) TSEUQOSNES ﺗﺮﻣﻮﺳــ ــﺎﯾﮑﻠﺮ ﻣــ ــﺪل 
درﺟﻪ  59دﻣﺎي  در دﻗﯿﻘﻪ 5 م ﺷﺪ:اﻧﺠﺎ( آﻟﻤﺎن relcycbaL
 ﻪـدرﺟ 59در  اي ﺷﺪنﺗﮏ رﺷﺘﻪ ﺑﺎ ﭼﺮﺧﻪ 53 ﮔﺮاد،ﺳﺎﻧﺘﯽ
درﺟﻪ،  95 در ﺛﺎﻧﯿﻪ 54آﻏﺎزﮔﺮ  ﭼﺴﺒﯿﺪن ﺛﺎﻧﯿﻪ، 54 ﺑﻪ ﻣﺪت
 ﺮشـﮔﺴﺘ و ﺮادـﮔﺳﺎﻧﺘﯽ ﻪـدرﺟ 27 در ﻪـدﻗﯿﻘ 1ﺮش ـﮔﺴﺘ
 تﻣﺤﺼﻮﻻﮔﺮاد. ﺳﭙﺲ ﺳﺎﻧﺘﯽ درﺟﻪ 27دﻗﯿﻘﻪ در  5 ﻧﻬﺎﯾﯽ
ﺑـﺮ روي ژل  pb001ﺪارد اﺳـﺘﺎﻧ  ﮔـﺮ  ﻧﺸﺎنﺑﻪ ﻫﻤﺮاه  RCP
 ،ﻧﺪ. ﭘـﺲ از اﻟﮑﺘﺮوﻓـﻮرز ﺷـﺪ اﻟﮑﺘﺮوﻓـﻮرز  درﺻﺪ 1/5 آﮔﺎرز
ﻗﻄﻌﻪ  آﻣﺪ. دﺳﺖ ﻪﺑ ﺑﺎز ﺟﻔﺖ 427 ﺑﻪ ﻃﻮل ﻣﻮرد اﻧﺘﻈﺎر ﻪﻗﻄﻌ
 R62XCو  F62XCﻫـﺎي آﻏﺎزﮔﺮﻫﻤـﺮاه ﺑـﻪ  ﯾﺎﻓﺘﻪﺗﮑﺜﯿﺮ 
 ارﺳﺎل ﺷﺪﻧﺪ. اﯾﺮان ﺑﺮاي ﺗﻌﯿﯿﻦ ﺗﻮاﻟﯽ ﺑﻪ ﺷﺮﮐﺖ ﻓﺰاﺑﯿﻮﺗﮏ 
ﺑـﺎ وﺣﺸـﯽ ﺑﺎ ﺗـﻮاﻟﯽ دﺳﺖ آﻣﺪه ﻪ ﻫﺎي ﺑﺗﻮاﻟﯽ ﻣﻘﺎﯾﺴﻪ     
 TSALBو 0.2 etiL samorhCﻫﺎي اﻓﺰاراز ﻧﺮم اﺳﺘﻔﺎده
ﺷﺪ اﻧﺠﺎم  )1ooT hcraeS tnemngilA lacoL cisaB(
را ﺑﻪ E021led  و Gled53 ﻧﻮع ﺟﻬﺶ ﺣﺬﻓﯽ ﮐﻪ وﺟﻮد دو




ردﯾﻔﯽ آن ﺗﻮاﻟﯽ ﻧﻮﮐﻠﺌﻮﺗﯿﺪي ﻣﺤﻞ ﺟﻬﺶ و ﻫﻢ -2 ﺷﮑﻞ
  وﺣﺸﯽﺑﺎ ﺗﻮاﻟﯽ 
 
 Gled53ﮐﻪ ﻣﺤﻞ ﺟﻬـﺶ  2BJGﺪﮐﻨﻨﺪه ژن اﻟﻒ( ﻗﺴﻤﺘﯽ از ﻧﺎﺣﯿﻪ ﮐُ
ﺪﮐﻨﻨﺪه دﻫﺪ. ب( ﻗﺴﻤﺘﯽ از ﻧﺎﺣﯿﻪ ﮐُرا ﺑﻪ ﺻﻮرت ﻫﺘﺮوزﯾﮕﻮت ﻧﺸﺎن ﻣﯽ
ﮐﯿﺒﯽ را در ﺗﺮو ﻫﺘﺮوزﯾﮕﻮﺳﯿﺘﯽ  E021ledﮐﻪ ﻣﺤﻞ ﺟﻬﺶ  2BJGژن 
 .دﻫﺪﻧﻈﺮ ﻧﺸﺎن ﻣﯽﻓﺮد ﻣﻮرد
    37                               ي     ﻣﻮرد/ ﻣﻘﺎﻟﻪ 5931(، ﻓﺮوردﯾﻦ و اردﯾﺒﻬﺸﺖ 48)ﭘﯽ در ﭘﯽ 1، ﺳﺎل ﺑﯿﺴﺘﻢ، ﺷﻤﺎره ﻣﺠﻠﻪ ﻋﻠﻤﯽ داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﮑﯽ ﻗﺰوﯾﻦ    
 
  ﮔﯿﺮي:ﺑﺤﺚ و ﻧﺘﯿﺠﻪ
 ژنﮐﻨﻨـﺪه ﺪﮐُﺎﻟﻌﻪ ﺣﺎﺿـﺮ، ﺗﻌﯿـﯿﻦ ﺗـﻮاﻟﯽ ﻧﺎﺣﯿـﻪ در ﻣﻄ     
، دو ﻧﻮع ﺟﻬﺶ ﺣﺬﻓﯽ را ﺑﻪ ﺻﻮرت ﺗﺮﮐﯿﺒﯽ ﻧﺸـﺎن 2BJG
ﺑـﻮد.  Gled53اي ﺑﺎ ﻧﺎم  داد. ﺟﻬﺶ اول، ﯾﮏ ﺟﻬﺶ ﻧﻘﻄﻪ
ﺷﺶ ﺗﮑﺮار ﻧﻮﮐﻠﺌﻮﺗﯿـﺪي  2BJGژن  53ﺗﺎ  03در ﻣﻮﻗﻌﯿﺖ 
ﯿـﺪ در اﯾـﻦ ﻧﺎﺣﯿـﻪ ﮔﻮاﻧﯿﻦ وﺟﻮد دارد ﮐﻪ ﺣﺬف ﻫﺮ ﻧﻮﮐﻠﺌﻮﺗ
ﯾـﺎ  Gled53ﻧـﺎم ﻪ ﺗـﺮﯾﻦ ﺟﻬـﺶ، ﺑـﺑﺎﻋـﺚ اﯾﺠـﺎد ﺷـﺎﯾﻊ
اﯾﻦ ﺟﻬﺶ ﮐـﻪ ﺑﺎﻋـﺚ ﺗﻐﯿﯿـﺮ ﻗﺎﻟـﺐ ( 11).ﻮدﺷﻣﯽ Gled03
 ﺎدرزاديـﺎي ﻣـﻫ ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ﺪهـﻋﻤ ﺖـﻋﻠﻮد، ـﺷ ﺧﻮاﻧﺪن ﻣﯽ
ي ﻫـﺎ  ﻪﻣﻄﺎﻟﻌ  ـ (21).اﺳـﺖ  ﺳﻔﯿﺪﭘﻮﺳﺘﺎن در وراﺛﺘﯽ و ﮔﯿﺮ ﺗﮏ
، ﺑـﺮ روي ﻧﺎﺷـﻨﻮاﯾﺎن در ﻧﻘـﺎط ﻣﺨﺘﻠـﻒ اﯾـﺮان اﻧﺠﺎم ﺷـﺪه 
 ﮐـﻪ  اﻧـﺪ ﻧﺸـﺎن داده  را ﯾﮏ ﺟﻬﺶ ﺷـﺎﯾﻊ  Gled53ﺟﻬﺶ 
 1/72ﺘﺎن و ﺑﻠﻮﭼﺴﺘﺎن ﺗﺎ ﻓﺮاواﻧﯽ آن از ﺻﻔﺮ درﺻﺪ در ﺳﯿﺴ
ﻓﺮاواﻧـﯽ  (31و21)درﺻﺪ در اﺳﺘﺎن ﮔﯿﻼن ﻣﺘﻔﺎوت ﺑﻮده اﺳـﺖ. 
 (41)اﺳﺖ.ذﮐﺮ ﺷﺪه درﺻﺪ  6اﯾﻦ ﺟﻬﺶ در ﺷﻬﺮﺳﺘﺎن ﻣﺮﻧﺪ 
 021Eledﻪ، ـﺎر ﻣﻮرد ﻣﻄﺎﻟﻌـﺟﻬﺶ ﺣﺬﻓﯽ دوم در ﺑﯿﻤ     
در  GAGﺑﻮد. اﯾﻦ ﺟﻬـﺶ ﮐـﻪ ﺑـﻪ ﻋﻠـﺖ ﺣـﺬف ﮐـﺪون 
ﻣﺎﻧـﺪه و ﺑﺎﻋﺚ ﺣﺬف ﺑﺎﻗﯽ ﺪﻫدﻣﯽرخ  021ﯾﺎ  911ﻣﻮﻗﻌﯿﺖ 
ﺷـﻮد، ﻣﯽ 2CIدر دوﻣﯿﻦ  021ﮔﻠﻮﺗﺎﻣﯿﮏ اﺳﯿﺪ در ﻣﻮﻗﻌﯿﺖ 
( در دو ﻋﻀـﻮ ﯾـﮏ 0102ﺑﻪ وﺳـﯿﻠﻪ ﻧﺠـﺎت و ﻫﻤﮑـﺎران ) 
ﺧﺎﻧﻮاده ﻟﺮﺳـﺘﺎﻧﯽ ﺑـﻪ ﺻـﻮرت ﻫﻤﻮزﯾﮕـﻮت ﮔـﺰارش ﺷـﺪه 
  (51)اﺳﺖ.
ﻫﺎي ﻋﺎﻣﻞ ﻧﺎﺷـﻨﻮاﯾﯽ  ﺗﺮ ﺟﻬﺶﮐﻪ ﺑﯿﺶﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ اﯾﻦ     
ﻫﺎ  ﺳﻨﺪرﻣﯽ از ﻧﻮع اﺗﻮزوﻣﯽ ﻣﻐﻠﻮب ﻫﺴﺘﻨﺪ و اﯾﻦ ﺟﻬﺶﻏﯿﺮ
ﺑﺮرﺳـﯽ  ﺑﻨـﺎﺑﺮاﯾﻦ  ﺑﺎﺷـﻨﺪ؛ ﺣﺎﻟﺖ ﻫﺘﺮوزﯾﮕﻮت ﻧﻬﻔﺘﻪ ﻣـﯽ  در
ﮐـﻢ و  2BJG ژن ﻫـﺎي ﻋﺎﻣـﻞ ﻧﺎﺷـﻨﻮاﯾﯽ از ﺟﻤﻠـﻪ  ﺟﻬﺶ
 داراي ﻫـﺎي  اي در ﺧﺎﻧﻮاده ﻫﺎي ﻓﺎﻣﯿﻠﯽ و ﻗﺒﯿﻠﻪ ﮐﺮدن ازدواج
 ﺷﻮد.ﭘﯿﺸﻨﻬﺎد ﻣﯽ ﺳﺎﺑﻘﻪ ﻧﺎﺷﻨﻮاﯾﯽ ﻣﺎدرزادي
 
 :ﮔﺰاريﺳﭙﺎس
از ﺣﻤﺎﯾﺖ ﻣﺎﻟﯽ داﻧﺸـﮕﺎه آزاد اﺳـﻼﻣﯽ واﺣـﺪ ﻣﺮﻧـﺪ و      
اﻋﻀﺎي ﻣﺤﺘﺮم ﺧﺎﻧﻮاده ﺑﯿﻤﺎر و ﮐﺎرﮐﻨـﺎن ﻣﺤﺘـﺮم  ﻫﻤﮑﺎري
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